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ABSTRACT 
A case of neurofibromatosis in a 51 year old woman, with no other evidences of genetic defect, is described. Neurofibromatosis 
affects primarily cell growth of neural tissues and can cause tumors to grow on nerves. In the past, neurofibromatosis has 
been divided into 2 groups, Type I and Type II. The two groups have been shown to be distinct at clinical and molecular 
levels. Cafe-au-lait spots, neurofibroma, freckling in axilla, lisch nodule, family history and defect of chromosome 17q are 
the distinctive features of neurofibromatosis Type I, whereas bilateral vestibular schwannoma, family history and defect of 
chromosome 22q characterize the neurofibromatosis Type II. We experienced a case of neurofibromatosis having multiple 
neurofibromas in both neck, left thoracic inlet, and spinal cord without abnormal chromosomal findings. We present this case 
with a review of the literature. (Korean J Otolaryngol 2004;47:1315-8) 
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서     론 
 
다발성 신경 섬유종증은 슈반세포, 섬유증식세포, 말초신
경 세포 및 신경세포등 모든 말초신경요소에서 기원하며 상
염색체 우성으로 유전되는 흔하지 않은 질환이다.1) 다발성 
신경 섬유종증은 cafe-au-lait 반점, 신경계 종양(신경섬유
종, 신경초종)의 빈도, 개수 및 분포 범위 그리고 안과적 증
상등에 의해 정의되어지며2) 보통 임상적 증상과 염색체이
상에 따라 제 1 형과 제 2 형으로 분류한다. 지금까지 여러 문
헌에서 1형(Von Recklinghausens disease)은 17번 염색
체 이상이 많이 나타나며 신경섬유종, cafe-au-lait 반점, 액
와 주근깨(freckling), 홍채 하마종(iris harmatoma, Lisch 
spots) 및 골이형성 등의 증상으로 특징지워지며, 2형은 22
번 염색체 이상 및 양측 전정신경초종으로 특징지워진다.1-3) 
본 저자들은 양측 경부, 좌측 흉곽, 폐실질 및 척추등에서 염
색체이상 없이 나타난 다발성 신경 섬유종증을 경험하였으
며 이를 수술적 방법으로 치료하였기에 문헌적 고찰과 함께 
보고하는 바이다. 
 
증     례 
 
51세 여자 환자로 약 20년전부터의 주로 좌측 경부의 종
물 및 요통을 주소로 본원을 내원하였다. 신체검사상 양쪽 
흉쇄 유돌근을 따라 약 3×4 cm 크기의 동통을 동반한 다
발성 종물이 촉지되었으며 피부 증상은 없었다. 요통외에 다
른 신경학적 이상소견도 없었다. 경부 전산화 단층 촬영상
(Fig. 1A) 경부 level Ⅱ, Ⅲ, Ⅳ를 따라 약 3×4 cm 크기
의 종양이 다발성으로 관찰 되었으며, 좌측에서는 쇄골하 
부위까지 퍼져있는 소견 보였다. 흉부 전산화 단층 촬영상
(Fig. 1B)에서는 좌측 경부 종물이 좌측 폐 상엽까지 펴져 있
었으며, 3번과 4번 흉추의 외측에 종물이 관찰되었다. 경부 
자기 공명 영상(Fig. 2A, B and C)에서도 같은 부위에 T2 
영상에서 high signal, T1 영상에서 low signal, T1 조영 영
상에서 조영이 잘 되고 주변과 경계가 명확한 종물이 관찰
되어, 다발성 신경초종(multiple schwannomatosis) 추정하
에 2003년 5월 경부 종물에 대해 절제술을 시행하였다. 좌측
의 경부에서는 총 20개의 종물이 절제되었으며 전체적으로   
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약 2×3 cm 크기의 옅은 노란색의 구형종물로 부드럽고 주
변 조직과의 경계가 명확하고 피막형성이 잘 되어 있어 내
부 종물의 제거가 용이 하였다(Fig. 3). 같은 방법으로 우
측 경부에서 4개의 종물이 제거되었으며 성질은 좌측과 동
일하였다. 경부 종물 제거시 양쪽 모두에서 부신경, 미주 신
경, 경부 교감신경, 횡격막 신경 등의 주가지는 정상적으로 
관찰되었으며 좌측의 쇄골하 종물은 정형외과에서 쇄골을 
절제하고 7개의 경부와 같은 성질의 종물을 제거하였다. 흉
추에 있는 종물은 추후에 흉부외과와 상의 후 2차 수술을 하
기로 결정하고 수술을 종료하였다. 수술 후 환자는 성대 움
직임 장애, Horner 증후군, 어깨 움직임 장애, 횡격막 상승등
의 신경학적 증상은 관찰되지 않았고 수술후 7일째 좌측에
서 안검 하수와 동공 축소증(miosis), 무한증(anhydrosis) 
이 관찰되었으나 2일후 회복되었다. 수술후 시행한 염색체 
A B C 
Fig. 2. A：Neck MRI shows 2.5×3 cm sized well defined mass lesion in right supraclavicular area and multiple variable sized mass
lesion in both jugular chain. It shows low signal in T1W image. B：Neck MRI shows high signal mass lesion in T2W image. C：Neck MRI
shows well enhanced mass lesion in T1W enhance image. 
A B 
Fig. 1. A：Neck CT shows 2.5×3
cm sized well defined homogenous
mass lesion in right supraclavicular
area and multiple variable sized
mass lesion in both jugular chain.
B：Chest CT shows multiple cong-
lomerated central low density mass
lesion in left lung apex, anterior and
posterior chest wall. 
Fig. 4. This study was performed on
Giemsa banded chromosomes
from phytohemagglutinin stimula-
ted peripheral blood lymphocytes.
In total 19 cells examined, all cells
were normal (46, XY). 
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검사(Fig. 4)는 정상이었고 해부 병리 결과상 31개의 종물 
모두에서 신경섬유종(neurofibroma)(Fig. 5A and B)이 
보고 되었다. 병리 소견상 저배율(×100)에서 파장형 핵들
(wavy nuclei)이 일정하게 나열되는 양상을 보이며 세포의 
모양이 전체적으로 방추형을 띄고 있었다. 고배율(×400)
에서는 마찬가지로 방추형의 세포를 관찰할 수 있었으며 세
포질에 부종이 관찰되고 전체적으로 세포의 밀도가 감소된 
양상을 보였다. 수술후 10일째 퇴원 조치 하였다. 환자는 약 
1개월후 흉부외과에서 2차 수술을 시행하였으며 좌측 폐상
엽, 전후방 흉부막, 대동맥궁 부위에서 총 34개의 종물을 절
제하였다(Fig. 6A and B). 이 종물은 경계가 명확하고 피막 
형성이 잘 되어있어 경부에서 절제한 종물과 같은 성질의 
것으로 생각되었으며, 조직 검사상 신경섬유종으로 진단되
었다. 현재 특별한 합병증 없이 외래에서 1년간 추적 관찰 
중이다.  
 
고     찰 
 
다발성 신경 섬유종은 신경피부 증후군의 하나로 중추 신
경계의 종양, 피부반점, 전신적 피부섬유증, 골격 기형, 내
분비 기형을 동반하는 질환이다.1) 1형과 2형으로 나눠지
며 1형은 1/4,000의 유병율을 보이고 상염색체 우성으로 
유전되며 보통은 neurofibromin의 생성에 관여하는 17번 
염색체의 이상에 의해 발현된다. 증상은 cafe-au lait 반점, 
액와와 서혜부위의 주근깨(freckling), 말초성 신경섬유종, 
Lisch 결절 등이 나타난다. 2형은 1/100,000의 발병율을 
보이고4)5) 상염색체 우성으로 유전되며 merlin(또는 schw-
annomin)을 생성하는 22번 염색체 이상으로 나타난다. 증
상은 양측성 전정신경 초종, cafe-au lait 반점, 백내장, 뇌 및 
척수 종양등을 동반한다. neurofibromin, merlin같은 단백질
은 암억제 인자(tumor suppressor factor)로 작용하며 이의 
A B 
  
Fig. 5. A：There are markedly elon-
gated nuclei, with a wavy, serp-
entine configuration and pointed
ends (H-E stain, ×100). B：There
are rows of cells with palisade arr-
angement of nuclei and interven-
ing band of parallel wavy fibrils
and stroma are edematous, like
fluid collection (H-E stain, ×400). 
A B 
Fig. 6. A：Pre-operative chest CT
shows multiple conglomerated
mass lesion in left lung apex, ant-
erior and posterior chest wall. B：
Post-operative chest CT shows no
more mass lesion. 
 
Fig. 3. The photograph shows multiple round shaped gray yello-
wish gelatinous mass. Total 31 pieces of mass were removed；4
in right , 20 in left deep cervical lymphatic channel area and 7
in left subclavian area. Ls：masses excised from left subclavian
area. 
 
 
 
 
 
비전형적인 다발성 신경섬유종증 1예 
Korean J Otolaryngol 2004;47:1315-8 1318 
생성에 관련된 17번, 22번 염색체의 돌연변이(mutation)
에 의해 다발성 신경 섬유종이 발생하는 것으로 알려져 있다. 
척수 종양은 Mautnel 등의 보고에 의하면 2형 다발성 신경
섬유종 환자의 약 57%에서 나타나며 심한 통증을 호소한 
본 환자와는 달리 대부분 증상이 없으며 신경압박에 의한 증
상이 드물게 나타나는 것으로 알려져 있다.6) 특히 2형은 진
단시 순음청력 검사 및 유발전위검사가 필요하며 완벽한 안
과적 검사가 필수적이다.4) 조직학적으로 신경섬유종은 슈반
세포, 신경세포, 섬유증식세포, 말초신경세포 등 말초신경의 
기본 단위들의 비정상적 증식에 의해 나타나는 양성 종양
이며 신경섬유종은 주로 1형 다발성 신경 섬유종에서, 신
경초종은 주로 2형 다발성 신경 섬유종에서 나타난다.7)8) 
1형의 진단은 위에서 언급한 증상에 의해 의심이 되며 컴퓨
터 전산화단층 촬영, 자기 공명영상의 도움을 받아 조직학
적으로 최종 진단할 수 있다. 2형은 피부반점, 양측 청신경
종양과 두개내 종양으로서 수막종이나 다른 신경초종을 동
반할 경우에 진단이 될 수 있으며 특히 양측 청신경 종양과 
백내장은 2형의 진단에 큰 도움을 주며 감각신경성 난청, 
낮은 어음명료도 검사 및 비정상적인 뇌간유발반응 청력검
사 결과를 보인다.4) 최근에는 다발성 신경섬유종의 조기진
단에 대한 연구도 활발히 이루어지고 있으며 미세유전학적
으로 1형 다발성 신경섬유종에서는 neurofibromin, 2형에
서는 merlin에 대한 검사 방법이 연구되고 있어 조기진단에 
이용되고 있다.9)10) 치료는 수술, 방사선 치료, 정기적 관찰
등이 적용될 수 있으며 크기의 변화가 없고 특별히 환자가 
호소하는 증상이 없으면 정기적 관찰을 시행해 볼 수 있으
며 보통 1년 주기로 자기 공명 영상, 순음 청력 검사, 안과
적 검사등을 시행한다. 크기가 커지면 수술외에는 특별한 다
른 치료는 큰 효과가 없으므로 조기 진단이 매우 중요하고 
환자의 상태, 종양의 크기, 종양의 증가 정도, 환자의 나이를 
고려하여 결정한다.9) 종양의 크기가 지나치게 큰 경우 신경
의 기능을 보존하기 위해 방사선 치료도 이용되고 있으나 
흔하지는 않다.10)  
본 증례에서는 피부질환이나 두개내 종양은 관찰되지 않
았지만 경부와 척추의 다발성 종양에 대해 수술을 진행하였
으며 총 31개의 종양을 제거하였고 제거된 종양의 모양이 
신경초종과 비슷하여 수술직후에는 다발성신경초종(multiple 
schwannoma, Schwannomatosis)을 의심하였으나 조직 검
사상 신경섬유종(neurofibroma)으로 진단되었다 . 피부증상 
및 염색체 이상은 동반되지 않은 것으로 보아 Riccardi11)에 
의한 신경섬유종(neurofibroma) 분류로 살펴볼 때 이형의 
다발성신경섬유종으로 의심할 수 있었다. 
 
중심 단어：다발성신경섬유종·염색체. 
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